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はじめに
　ヒトゲノムのDNA配列の解析がほぼ終了し，膨大
な遺伝・遺伝子情報が明らかにされ，併せて個々の遺
伝子の機能解析と疾患症状発現の機序の解析が進み
つつあります．これらの成果は遺伝子診断ならびに遺
伝子治療として臨床現場でも利用されて来ておりま
す．
　筆者は1994年に日本人類遺伝学会臨床遺伝学認定
医・指導医資格を取得したのを機会に，従来行ってい
た小児の染色体異常症や奇形症候群などの専門外来
に加えて成人も対象として遺伝相談を行う遺伝外来
を小児科外来の乳幼児健診枠内に予約制で設け，診療
に当たってまいりました．この間の遺伝医学の進歩は
目をみはるものがあり，染色体検査や酵素診断が中心
であった診断法も遺伝子診断へと大きく様変わりし
てまいりました．
　従来，遺伝医学は染色体異常症，先天代謝異常症な
どの先天異常症を中心に小児科や産婦人科領域で発
展して参りましたが，近年の分子遺伝学的研究により
生活習慣病や家族性腫瘍，神経・筋疾患などの発症に
も遺伝子異常が関与していることが明らかとなり，遺
伝医学の扱う疾患はほぼ全ての診療科に及ぶものと
なってきています．
　こうした状況下において，本学においても1997年
に学内ローカル・エリア・ネットワークが敷設され，イ
ンターネット上の豊富な遺伝医学情報の利用が容易
に行えるようになり，さまざまな遺伝相談・遺伝カウ
ンセリングへの対応が可能となりました．今回はこれ
らの成果の概要をご報告申し上げます．
遺伝カウンセリングとは
　遺伝カウンセリングとは，「患者や家族が必要とす
るあらゆる遺伝情報や関連した情報を提供し，患者や
家族が自分たちの要求・価値観・期待しているものを
理解した上で自分たちで意思決定が行えるように援
助する医療行為」です．（1995年WHOガイドライン）
　従来は染色体異常症・先天異常・遺伝子疾患などの
診断後に行われることの多かった遺伝カウンセリン
グですが，2001年3月29日付けの文部科学省・厚生労
働省・経済産業省の3省合同の「ヒトゲノム・遺伝子
解析研究に関する倫理指針」によれば，ヒトゲノム・
遺伝子解析研究において「試料等の提供が行われる機
関の長は，必要に応じ，適切な遺伝カウンセリング体
制の整備又は遺伝カウンセリングについての説明及
びその適切な施設の紹介等により，提供者及びその家
族又は血縁者が遺伝カウンセリングを受けられるよ
う配慮しなければならない」とされ，また，2001年3
月27日発表の日本人類遺伝学会・日本産科婦人科学
会・日本遺伝カウンセリング学会・日本先天異常学会・
日本遺伝子診療学会・家族性腫瘍研究会・日本先天代
謝異常学会・日本小児遺伝学会の遺伝関連8学会によ
る「遺伝学的検査に関するガイドライン（案）」（以下
「8学会案」と略）でも，「遺伝学的検査は十分な遺伝カ
ウンセリングを行った後に実施する」と規定され，検
査実施前のインフォームド・コンセントを得る時点で
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遺伝カウンセリングを行うことが必要とされるよう
になりました．これらにより，染色体検査を行う場合
や，遺伝子検査などを行う場合には遺伝カウンセリン
グを行い，インフォームド・コンセントを得ることが
今後，必要となりました．
　遺伝カウンセリングは「十分な遺伝医学的知識・経
験をもち，遺伝カウンセリングに習熟した臨床遺伝専
門医などにより行われるべきである（8学会案）」とさ
れています．しかし，実際には臨床遺伝専門医制度は
まだ発足しておらず，前段階の人類遺伝学会臨床遺伝
学認定医や日本遺伝カウンセリング学会遺伝相談認
定医師カウンセラーの資格を持つ医師がこの任に当
たっています．遺伝カウンセリングでは最新の情報を
相談者に提供するよう努めなけれぼならないとされ
ており，これには疾患の頻度，自然歴，再発率（遺伝
的予後），さらに保誉者検査，出生前検査，発症前検査，
易罹患性検査などの遺伝学的検査についての情報が
含まれます．従って，最新の遺伝関連論文の内容の把
握やインターネット上の遺伝子関連情報の収集が不
可欠となります．また，遺伝性疾患は同一疾患であっ
ても，その遺伝子変異，臨床像，予後，治療効果など
は異質性に富んでいることが多いため，いわゆる教科
書的な知識が当てはまらない場合も少なくなく，遺伝
カウンセリングに際してこれらに対する十分な留意
が必要となります．
遺伝外来の受診患者動向
　遺伝外来は現在，金曜日午後の小児科の乳児健診お
よび発達外来の枠内に予約制で随時開いております．
各年度別の当院遺伝外来を受診した患者数の動向は
表1に示す通りです．受診者数からは，出産時外傷や
低酸素症，分娩仮死およびその他の呼吸障害に起因す
る発達障害のみにより発達外来を受診している患児
は除外しており，遺伝に関わる疾患を有しているかそ
の疑いのある患者とその家族のみが含まれています．
表1遺伝外来受診者数
学　　間 外来?
受診者数
i延べ）
受診者数
@／日
1995年4月～1996年3月43 154 3．58
1996年4月～1997年3月43 135 3．14
1997年4月～1998年3月44 100 2．27
1998年4月～1999年3月41 l14 2．78
1999年4月～2000年3月40 131 3．28
2000年4月～2001年3月39 145 3．72
　遺伝外来開設当初の受診患者の大部分は，当院
NICU退院後のダウン症候群（21トリソミー症候群）
やプラダー・ウィリー症候群などの隣接遺伝子症候
群，先天奇形症候群の患児が中心でしたが，1997年4
月に東京医科大学のWWWサーバ内に，主に医療関
係者に向けての染色体異常症と先天奇形症候群を中
心とした動画等を含む参考画像や遺伝情報を掲載し
た「遺伝医学教育用ホームページ（http：／／www．tokyo－
med．acjp／genet／index－j．htm）」を設置したところ，主治
医やそれぞれの疾患の親の会などを通じてこれらの
情報を知った家族などからの受診希望が増加して来
ております．
　特に遺伝性疾患では稀少疾患が多く，疾患名から個
人の特定が可能となる場合もあるため，その詳述はプ
ライバシー保護の立場から出来ませんが，2㎜年4月
1日～2001年3月31日の問に遺伝相談に訪れた相談
者の概要は表2の通りです．
　他科，他施設からの紹介も少なくなく，学内では内
科や外科，形成外科，また八王子医療センターや霞ヶ
浦病院からの紹介もあったほか，学外では都立清瀬小
児病院，都立北療育医療センター，都立多摩療育園，都
立大塚病院，国立国府台病院，信州大学，神奈川県立
こども医療センター，目黒保健所などからの紹介もあ
りました．また，前述のインターネットのホームペー
ジを見て予約来院された相談者も6名おられました．
表2　2000年度遺伝外来相談者概要
受診者数（延べ） 148名
成人相談数（延べ） 13名
インターネットのホームページを見て来院 6名
疾患内訳概要
@（延べ）
ダウン症候群
ｻの他の染色体異常症
vラダー・ウィリー症候群
ｻの他の奇形症候群
謫V代謝異常症
謫V「生心疾患（他疾患と重複あり）
38名
P3名
Q6名
Q4名
U名
T名
染色体検査件数 12件
遺伝子検査件数 2件
遺伝カウンセリングの概要
　遺伝カウンセリングの実施にあたっては，例えば婚
約中のカップルの相談やお子さんを遺伝性疾患で亡
くされたご両親の相談など，よりデリケートな内容の
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場合には小児科外来内の静かな個室で行うなどの配
慮を行っております．
　通常のカウンセリングは，疾患に関する詳しい情報
の収集や3～4世代にわたる家族歴の聴取などから始
まり，遺伝子や遺伝に関する説明を種々の画像資源や
資料を提示しながら行います．その上で，疾患の遺伝
型式の推定や疾患の診断，確定診断に必要とされる検
査の内容の検討などを行うことになる訳ですが，この
際に相談者の心理状態や説明の理解度の把握もまた
重要となって来ます．1回目のカウンセリングは相談
者からの情報収集と遺伝学的な一般的説明，今後の方
針の概略の説明にとどめ，約60分程度で終えるのが
普通で，染色体検査や遺伝子検査を相談者が希望され
る場合や，それらが必要と判断される場合でも，当日
は検査に関する承諾を求めず，検査を受けることによ
り生ずると考えられる利益と不利益の両者を説明し，
次の来院時まで結論を出さずに検討してもらうよう
お話をしています．これを検査前カウンセリングと呼
びます．
　検査結果が出て，それに基いた診断結果を伝え，今
後の方針などについてカウンセリングを行う際にも，
相談者の心理状態や説明の理解度の把握が重要です
が，結果として相談者や妊娠中の胎児などが疾患に罹
患している可能性が高い，あるいはその疾患の保因者
である可能性が高いと判断される場合などは，後日，
一定の期間を開けて再度カウンセリングを行うこと
にしています．これは，告知時の心理状態から一回の
説明では十分な理解が得られていない場合が大部分
であること，最初の説明以降に生じた新たな疑問に答
える必要性のあること，その間の心理状態に根ざした
新たなカウンセリングが必要となることがあるなど
の理由によります．この際，必要であれば同様のカウ
ンセリングの機会を複数回設けます．
　このように遺伝カウンセリングには時間も手間も
かかるのが実情ですが，現在のところは保険点数が認
められておらず，一万円程度の実費を徴収して自費診
療としている医療施設もありますが，当院では初回診
察時は初診料のみ，再診時は再診料のみでカウンセリ
ングを行っております．現在，遺伝カウンセリングの
専門医制度の立ち上げを検討している厚生労働省の
厚生科学研究費補助金（子ども家庭総合研究事業）に
よる「遺伝カウンセリング体制の構築に関する研究」
班では，臨床遺伝専門医による遺伝カウンセリング1
回につき15，㎜円程度の保険点数を算定出来るよう
要望しており，専門医制度開始後早期にカウンセリン
グ料の徴収が可能となる見込みです．
医療・研究連携
　遺伝性疾患や遺伝子病の中には，稀少疾患が少なく
なく，遺伝カウンセリングを行う上では，診療経験の
ない，あるいは症例報告の少ない疾患を扱う機会が少
なくありません．こうした場合，情報収集が重要と
なってきますが，論文やインターネット情報資源のみ
ならず，遺伝関連学会でのさまざまな分野の研究者と
の情報交換も未発表の症例情報の交換，研究レベルで
の遺伝子診断に関する情報の入手などにおいて重要
となって来ます．
　現在，小児科領域を中心とした遺伝関連学会や研究
会は東京都や関東周辺に参加者が限られるものも含
めると表3のようにかなり多くあり，さまざまなレベ
ルでの意見交換が行える状況にあります．こうした人
的交流の中で，二次的な相談施設を得ることも出来，
実際に国立小児病院や慶鷹義塾大学病院，東京医科歯
科大学などを二次相談施設として紹介した例もあり
ました．
　また，稀少疾患の場合には，患者さんやそのご家族
同士がさまざまな意見交換を行えるセルフ・サポート
グループの存在が重要となります．日本にも多くのセ
ルフ・サポートグループが出来つつあり，心理面や生
活面でお互いに相談し，支え合っています．こうした
グループへの紹介を行うに際しても，そのグループの
活動内容を実際に参加して知っておくことが重要と
考え，現在，JDSN（日本ダウン症ネットワーク），
Four－Leaf　Clover（染色体起因しょうがいじをもつ親
のサークル），竹の子の会（プラダー・ウィリー症候群
里親の会），エルフィン東京（ウイリアムズ症候群），カ
モミーノレ（5p症候群），エンジェルの会（アンジェル
マン症候群），マルファン・ネット（マルファン症候
群），フォーシーズン（4p症候群），こすもす（ルビン
シュタイン・タイビー症候群），くらいんず（クライン
フェルター症候群），ターナー女性を支える医師の会
（ターナー症候群）などに賛助会員などの形で参加し
ているほか，難病のこども支援全国ネットワークや児
童家庭文化協会などの主催する障害児キャンプなど
に参加して広く相談に当たり，また，情報を収集する
ように努めています．
　東京医科大学では小児科に限らず，産婦人科で羊水
染色体検査が行われているほか，腫瘍染色体検査や遺
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表3　遺伝学関連学会・研究会一覧
学会・研究会名
日本人類遺伝学会
日本遺伝カウンセリング学会
日本先天異常学会
日本先天代謝異常学会
日本小児遺伝学会
日本遺伝子診療学会
日本遺伝子治療学会
Medical　Genetics研究会
染色体研究会
家族性腫瘍研究会
小児病院臨床遺伝懇話会
周産期遺伝医療懇話会
遺伝カウンセリングネットワーク（GC－ML）
東京地域遺伝カウンセリングネットワーク（TGCN）
遺伝看護研究会
遺伝医学研究会
Dysmorphology　Club
関東奇形懇話会
遺伝医療研究会
遺伝カウンセリング自主研修会
遺伝カウンセリング体制の構築に関する研究班
概 要
分子遺伝学，臨床遺伝学
旧日本臨床遺伝学町
会名を変更して遺伝カウンセリングに重点を置く
先天異常の臨床，実験奇形学
先天代謝異常の遺伝子解析中心
小児科学会分科会
遺伝子診断中心
検査系の会員も多い
遺伝子治療中心
文部科学省研究費補助金重点研究「ヒトゲノムサイエンスに基づく
バイオサイエンスの進展」
総括斑事業「遺伝病家系研究推進小委員会」支援
染色体検査技術中心
家族性腫瘍の遺伝カウンセリングなど
関東近辺の小児病院遺伝科出身者中心の会
関東近辺の産科医・小児科医・新生児科医中心
出生前診断などを討論する
臨床遺伝学関係者の画一リング・リスト
東京地域の遺伝カウンセラーの会
臨床遺伝関連の看護職を中心とした会
東京女子医科大学の学内研究者中心
旧Dysmorphology　Conference
奇形症候群の症例検討
現在休止中
現在発足準備中
実践的遺伝カウンセリングの討議
旧遺伝医療システムの構築と運用に関する研究班
厚生科学研究こども家庭総合研究事業
伝子検査が多くの科で施行されております．今後，各
科が連携を取り，統一したインフォームド・コンセン
トのもとで検査を行い，また，個々の症例に対する検
討やカウンセリングも共同して行える体制の構築が
必要となって来ております．
おわりに
　以上，遺伝外来の概要につき，ご紹介申し上げまし
た．今後，遺伝カウンセリングの需要はますます増加
していくものと考えられますが，全国的に見ても，臨
床遺伝を専門とする医師の数は不足しており，2㎜年
末の時点でも遺伝カウンセリング資格を有する医師
の数は人類遺伝学会臨床遺伝学認定医と遺伝カウン
セリング学会遺伝相談認定医師カウンセラーを合わ
せて465名に過ぎません．現在検討中の臨床遺伝専門
医の恒久制度による資格取得には各臨床領域での認
定医・専門医資格の取得，遺伝関連学会への入会，セ
ミナー・講習会へ参加しての単位取得，認定施設での
一定期間の研修，資格認定試験合格などの条件があり
ますが，是非ともひとりでも多くの方の資格取得が望
まれるところです．
謝 辞
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す．また，多くの診療科の先生から患者さんのご紹介
を受け，また，重複障害を有する患者さんにつきまし
てはさまざまな診療科の先生の御高診を仰いでおり
ます．併せてこの場をお借りして深謝申し上げます．
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